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ﮔﺰارش 2 ﻣﻮرد ﺟﻨﯿﻦ دﻟﻘﮑﯽ)suteF niuqelraH( در 1 ﺧﺎﻧﻮاده  
 
   
 
 
*دﮐﺘﺮ ﺑﻬﻨﺎز ﺑﺼﯿﺮی I 
  دﮐﺘﺮ ﻣﺮﯾﻢ ﺷﮑﻮﻫﯽ II  

















    ﺟﻨﯿﻦ دﻟﻘﮑﯽ )suteF niuqelraH( ﮐـﻪ اوﻟﯿـﻦ ﺑـﺎر ﺗﻮﺳـﻂ 
traH revilO در ﺳﺎل 0571 ﮔﺰارش ﮔﺮدﯾﺪ، ﺷﺪﯾﺪﺗﺮﯾﻦ ﻓــﺮم 
اﯾﮑﺘﯿﻮز ﻣﺎدرزادی اﺳﺖ.)4-1(  
    اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎری از ﺟﻤﻠﻪ اوﻟﯿﻦ ژﻧﻮدرﻣﺎﺗﻮزﻫﺎﯾﯽ ﺑﻮد ﮐﻪ ﮔﺰارش 
ﺷﺪ و ﺑﻪ آن aniretuartnI sisoyhthcI-sisoyhthcI lateF 
esuffid latinegnoC-silatef asuffid sisotareK 
rotagillA-amotarek tnangilaM-amotareK angilam 




    زﻣـﺎن ﺑـﺮوز ﻋﻼﺋـﻢ و ﺗﺸـﺨﯿﺺ ﺑﯿﻤـﺎری در اﺑﺘـﺪای ﺗﻮﻟ ـﺪ 
اﺳﺖ)5( و اﻏﻠﺐ ﻧﻮزادان ﻣﺒﺘﻼ ﻗﺒﻞ از ﻣﻮﻋﺪ )ﺑﯿﻦ ﻫﻔﺘ ــﻪ 63 -23 
ﺑـﺎرداری( ﻣﺘﻮﻟـﺪ ﻣﯽﺷـﻮﻧﺪ.)6و 7( ﻧـﻮزاد ﻣﺒﺘـﻼ ﺑـﺎ ﯾﮏ ﭘﻮﺳ ــﺘﻪ 
ﺷﺎﺧﯽ ﺿﺨﯿﻢ ﺻﻔﺤﻪ ﻣﺎﻧﻨﺪ و ﻣﻮارد ﻏـﯿﺮ ﻃﺒﯿﻌـﯽ در ﭼﺸـﻢ و 
ﮔﻮش و دﻫﺎن و اﻧﺘﻬﺎﻫﺎ ﺑﻪ دﻧﯿﺎ ﻣﯽآﯾﺪ. اﯾﻦ ﺿﺎﯾﻌ ــﻪ ﺣﺮﮐـﺖ را 
ﻣﺤﺪود ﮐﺮده و ﺳﺪ ﻣﺤﺎﻓﻈﺘﯽ ﭘﻮﺳـﺖ را ﺳـﺮﮐﻮب ﻣﯽﮐﻨـﺪ ﮐـﻪ 
اﯾﻦ ﻣﺴﺌﻠﻪ ﻣﻮﺟﺐ ﻣﯽﺷﻮد ﺗﺎ ﻧﻮزاد ﻣﺴﺘﻌﺪ ﺿﺎﯾﻌﺎت ﻣﺘﺎﺑﻮﻟﯿﮏ 
و ﻋﻔﻮﻧﺖ ﺷﻮد.  
 
ﭼﮑﯿﺪه  
     sisoyhthcI niuqelraH)I.H( ﯾﮏ ﻓﺮم ﺷﺪﯾﺪ اﯾﮑﺘﯿﻮز ارﯾﺘﺮودرﻣﯿﮏ اﺳﺖ ﮐﻪ ﻣﻮﺟﺐ ﻣﯽﺷﻮد ﺗﺎ ﻧﻮزاد ﻇﺎﻫﺮ
ﻋﺠﯿﺐ و ﻣﻨﺤﺼﺮ ﺑﻪ ﻓﺮدی در زﻣﺎن ﺗﻮﻟﺪ داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ. ﻇﺎﻫﺮ ﭘﻮﺳﺖ و ﻣﺎﻫﯿﺖ ﮐﺸﻨﺪه ﺑﯿﻤﺎری ﺳﺒﺐ ﺷﺪه اﺳﺖ ﺗـﺎ
ﺗﺤﺖ ﻋﻨﻮان ﺟﻨﯿﻦ دﻟﻘﮑﯽ )suteF niuqelraH( ﻧﺎمﮔﺬاری ﺷﻮد اﻣﺎ از آن ﺟﺎ ﮐﻪ اﻣﺮوزه ﺑﻘﺎی ﺑﺮﺧـﯽ از ﻣﺒﺘﻼﯾـﺎن
اﻣﮑﺎنﭘﺬﯾﺮ اﺳﺖ ﻋﻨﻮان I.H ﻣﻨﺎﺳﺐﺗﺮ ﺑﻪ ﻧﻈﺮ ﻣﯽرﺳﺪ. ﺷﯿﻮع ﺑﯿﻤﺎری 1 در 000003 ﻣﻮرد ذﮐــﺮ ﺷـﺪه و اﻟﮕـﻮی
وارﺛﺘﯽ آن اﺗﻮزوم ﻣﻐﻠﻮب ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ اﻣﺎ ﺟﻬﺶ اﺗﻮزوم ﻏﺎﻟﺐ ﺟﺪﯾﺪ ﻧﯿﺰ در ﺧﺎﻧﻮادهﻫ ــﺎی ﺳـﺎﻟﻢ دﯾـﺪه ﺷـﺪه اﺳـﺖ.
ﭘﯿﺶآﮔﻬﯽ ﺑﯿﻤﺎری ﺑﺴﯿﺎر ﺑﺪ ﺑﻮده و در اﻏﻠﺐ ﻣﻮارد ﻧﻮزاد ﻃﯽ ﭼﻨﺪ ﺳﺎﻋﺖ ﺗﺎ ﭼﻨﺪ روز ﭘﺲ از ﺗﻮﻟﺪ ﻓﻮت ﻣﯽﮐﻨ ــﺪ.
ﺑﺎرزﺗﺮﯾﻦ ﻧﮑﺘﻪ ﭘﺎﺗﻮﻟﻮژﯾﮏ در ﺑﯿﻮﭘﺴﯽ ﭘﻮﺳــﺖ اﯾـﻦ ﻧـﻮزادان ﻫـﺎﯾﭙﺮﮐﺮاﺗﻮز ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ. در اﯾـﻦ ﻣﻘﺎﻟـﻪ 2 ﻣـﻮرد از
ﺑﯿﻤﺎراﻧﯽ ﮐﻪ ﻓﺮزﻧﺪان اول و دوم از 1 ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻮدﻧﺪ، ﻣﻌﺮﻓﯽ ﻣﯽﺷﻮﻧﺪ. ﭘﺪر و ﻣﺎدر اﯾ ــﻦ ﺑﯿﻤـﺎران ﻧﺴـﺒﺖ ﻓـﺎﻣﯿﻠﯽ
)دﺧﺘﺮ ﻋﻤﻪ ـ ﭘﺴﺮ داﯾﯽ( داﺷﺘﻨﺪ و ﻧﻮزاد اول ﭼﻨﺪ ﻟﺤﻈﻪ ﭘﺲ از ﺗﻮﻟﺪ و دوﻣﯽ در ﺳﻦ 1 روزﮔﯽ ﻓﻮت ﮐﺮد. 
           
ﮐﻠﯿﺪواژهﻫﺎ:    1 – ﺟﻨﯿﻦ دﻟﻘﮑﯽ     2 – ﻫﺎﯾﭙﺮ ﮐﺮاﺗﻮز      3 – اﯾﮑﺘﯿﻮز  
 
I( ﻣﺘﺨﺼﺺ ﺑﯿﻤﺎریﻫﺎی ﮐﻮدﮐﺎن، دﺳﺘﯿﺎر ﻓﻮق ﺗﺨﺼﺼﯽ ﺑﯿﻤﺎری ﻧﻮزادان، ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن ﺣﻀﺮت ﻋﻠﯽاﺻﻐــﺮ)ع(، ﺧﯿﺎﺑـﺎن ﻇﻔـﺮ، داﻧﺸـﮕﺎه ﻋﻠـﻮم ﭘﺰﺷـﮑﯽ و ﺧﺪﻣـﺎت ﺑﻬﺪاﺷـﺘﯽ ـ
درﻣﺎﻧﯽ اﯾﺮان.)*ﻣﻮﻟﻒ ﻣﺴﺌﻮل( 
II( اﺳﺘﺎدﯾﺎر ﺑﯿﻤﺎریﻫﺎی ﮐﻮدﮐﺎن، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﯽ ـ درﻣﺎﻧﯽ ﻫﻤﺪان.  
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    اﺻﻄﻼح دﻟﻘﮑﯽ ﺑﻪ دﻟﯿﻞ ﺣﺎﻟﺖ ﺻﻮرت اﯾﻦ ﻧﻮزادان و دﻫـﺎن 
ﻣﺜﻠﺜـﯽ در ﻣـﻮرد آنﻫﺎ ﺑﻪ ﮐﺎر ﺑﺮده ﻣﯽﺷﻮد. دﻫﺎن ﻧـﻮزاد ﺑـﺎز 
و ﺑــﻪ ﭘـﺎﯾﯿﻦ و ﻃﺮﻓﯿـﻦ ﮐﺸـﯿﺪه ﺷـﺪه و ﻟﺒﺨﻨـﺪ ﻟـﻮده را ﺗﻘﻠﯿـﺪ 
ﻣﯽﮐﻨﺪ.)5(  
    ﭘﯿﺶآﮔﻬﯽ ﺑﯿﻤﺎری ﺑﺴﯿﺎر ﺑﺪ ﺑﻮده و اﻏﻠ ــﺐ ﻣﺒﺘﻼﯾـﺎن ﻇـﺮف 
ﭼﻨﺪ روز اول زﻧﺪﮔـــﯽ ﻣﯽﻣﯿﺮﻧـــﺪ.)7-4( ذﮐــﺮ اﯾـﻦ ﻧﮑﺘـﻪ ﻻزم 
اﺳﺖ ﮐﻪ ﻣﻮاردی از زﻧــﺪه ﻣﺎﻧـ ـــﺪن ﻣﺒﺘﻼﯾـــﺎن ﻧـﯿﺰ ﮔـﺰارش 
ﺷـــﺪه اﺳـــﺖ.)3، 5و 7( در اﯾـــﻦ ﺑﯿﻤـــﺎران ﭘـــــﺲ از دوران 
ﺷﯿﺮﺧﻮارﮔـﯽ اﯾﮑﺘﯿﻮز ﺷﺪﯾﺪ و اﺧﺘﻼﻻت ﻧﻮروﻟ ــﻮژﯾـﮏ دﯾـــﺪه 
ﻣﯽﺷﻮد.)6و 7( اﯾــﻦ ﺑﯿﻤﺎری ﺑــﻪ دﻟﯿــﻞ ﻧﺎدر ﺑﻮدن و ﺑ ــﺮوز آن 
در 2 ﻓﺮزﻧﺪ از 1 ﺧﺎﻧﻮاده در اﯾﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ ﻣﻮرد ﺑﺤﺚ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘ ـﻪ 
اﺳﺖ.  
 
ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺑﯿﻤﺎر  
    ﺧﺎﻧﻢ ش ـ م ﺧﺎﻧﻤﯽ 42 ﺳﺎﻟﻪ ﺑﻮد ﮐﻪ ﻃــﯽ ﺣـﺎﻣﻠﮕﯽ اول در 
ﺗـﺎرﯾﺦ 72/01/97 ﺑـﺎ ﺷﮑﺎﯾــﺖ ﭘـﺎرﮔـﯽ ﮐﯿﺴـــﻪ آب از 4 روز 
ﻗﺒــﻞ و آﻏﺎز دردﻫــﺎی زاﯾﻤﺎﻧـــﯽ ﺑــﻪ اورژاﻧـﺲ ﺑﯿﻤﺎرﺳـﺘﺎن 
ﻓﺎﻃﻤﯿﻪ ﻫﻤﺪان ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﮐﺮده ﺑﻮد. ﺳــﻦ ﺣﺎﻣﻠﮕـــﯽ ﺑـﺮ اﺳـﺎس 
اوﻟﯿﻦ روز آﺧﺮﯾﻦ ﻗﺎﻋﺪﮔ ــﯽ 23 ﻫﻔﺘـــﻪ و 1 روز ﺗﺨﻤﯿــﻦ زده 
ﺷﺪ و ﻗﺮار ﺟﻨﯿﻦ hceerb ﺑﻮده اﺳــﺖ. در ﺳـﻮﻧﻮﮔﺮاﻓـــﯽﻫﺎی 
اﻧﺠﺎم ﺷﺪه ﺗﻨﻬﺎ ﺑﻪ ﮐﻢ ﺑﻮدن ﻣﯿﺰان ﻣﺎﯾﻊ آﻣﻨﯿﻮﺗﯿﮏ اﺷﺎره ﺷﺪه 
ﺑﻮد.  
    ﺑﺎ ﺗﻮﺟـــﻪ ﺑـﻪ ﮐـﺎﻫﺶ ﺿﺮﺑـﺎن ﻗﻠـﺐ ﺟﻨﯿـﻦ و اداﻣـﻪ ﯾـﺎﻓﺘﻦ 
دردﻫـﺎی زاﯾﻤﺎﻧـــﯽ و ﻋـــﺪم ﭘﯿﺶرﻓـﺖ، ﺑﯿﻤـﺎر ﺗﺤــﺖ ﻋﻤــﻞ 
ﺳﺰارﯾﻦ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ و ﻧــﻮزاد ﭘﺴــﺮ ﺑ ـــﺎ وزن 0051 ﮔــﺮم و 
ﻗﺪ 04 ﺳﺎﻧﺘﯽﻣﺘــﺮ و ﺳﺨﺘــﯽ ﺷﺪﯾـﺪ اﻧﺪامﻫﺎ، ﭘﻮﺳــﺖ ﺿﺨﯿـﻢ 
ﺑـﺎ ﺷـﮑﺎفﻫﺎی ﻋﻤﯿـﻖ ﻋﺮﺿ ـــﯽ و ﻃﻮﻟــﯽ، ﭘﻠــﮏ ﺑــﺮﮔﺸــﺘﻪ 
)noiportce(، ﻟﺐ ﺑﺮﮔﺸﺘﻪ)muibalce( و دﻫﺎن دﻟﻘﮑ ــﯽ ﻣﺘﻮﻟـﺪ 
ﺷﺪ.  
    ﮔﻮشﻫﺎ و ﺑﯿﻨﯽ ﻧﻮزاد ﺗﻨـﻬﺎ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﺳـﻮراخﻫﺎﯾﯽ روی 
ﺳﺮ و ﺻﻮرت ﻗﺎﺑﻞ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺑﻮد و دﺳ ــﺘﮕﺎه ﺗﻨﺎﺳـﻠﯽ ﺧـﺎرﺟﯽ 
ﻧﯿﺰ ﮐﻮﭼﮏ و ﻏﯿﺮﻃﺒﯿﻌﯽ ﺑــﻮد. ﻧـ ـــﻮزاد ﭼﻨــﺪ ﻟﺤﻈــﻪ ﭘـﺲ از 
ﺗﻮﻟﺪ و ﻗﺒﻞ از اﻧﺘﻘﺎل ﺑﻪ ﺑﺨـﺶ ﻧـﻮزادان ﻓـﻮت ﮐـﺮد)ﺗﺼﻮﯾﺮﻫـﺎی 

























    ﻣﺘﺨﺼﺺ ﺑﯿﻤﺎریﻫﺎی زﻧﺎن ﭘ ــﯽﮔـﯿﺮی و ﻣﺸـﺎوره ﻗﺒـﻞ از 
ﺣﺎﻣﻠﮕﯽ ﺑﻌﺪی را ﺑﻪ واﻟﺪﯾﻦ ﺗﻮﺻﯿﻪ ﮐــﺮده ﺑـﻮد اﻣـﺎ ﻣﺘﺎﺳـﻔﺎﻧﻪ 
اﻗﺪام ﺧﺎﺻﯽ در اﯾﻦ زﻣﯿﻨﻪ ﺗﻮﺳــﻂ آنﻫ ــﺎ ﺻـﻮرت ﻧﮕﺮﻓـﺖ و 
ﻣﺎدر ﺑﻪ ﻃﻮر ﻣﺠﺪد در ﺗﺎرﯾﺦ 52/21/08 ﺑﺎ ﺣﺎﻣﻠﮕﯽ 53 ﻫﻔﺘﻪ و 
1 روز و ﭘﺎرﮔﯽ ﮐﯿﺴﻪ آب و ﺷﺮوع دردﻫﺎی زاﯾﻤﺎﻧﯽ ﻣﺮاﺟﻌــﻪ 
ﮐﺮد. ﭘـﺲ از ﮐﻨـﺘﺮل و اﻧﺠـﺎم ﺷـﺪن ﮐﺎرﻫـﺎی ﻻزم، در ﻧـﻬﺎﯾﺖ 
ﺑﯿﻤﺎر ﺗﺤﺖ ﻋﻤﻞ ﺳﺰارﯾﻦ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ و ﻧﻮزاد دﺧﺘﺮ ﺑﺎ آﭘﮕـﺎر 7 
و 8 و ﻗﺪ 54 ﺳـﺎﻧﺘﯽﻣﺘﺮ و وزن 0052 ﮔـﺮم ﮐـﻪ ﺧﺼﻮﺻﯿـﺎت 
ﻇﺎﻫﺮی آن ﺑﻪ ﻃﻮر ﮐﺎﻣﻞ ﻣﺸﺎﺑﻪ ﻧﻮزاد ﻗﺒﻠﯽ ﺑﻮد ﻣﺘﻮﻟـﺪ ﮔﺮدﯾـﺪ 
و ﺑﻪ ﺑﺨﺶ ﻧﻮزادان ﺗﺤﻮﯾﻞ داده ﺷﺪ)ﺗﺼﻮﯾﺮﻫﺎی ﺷﻤﺎره 3 و 4(.  
ﮔﺰارش 2 ﻣﻮرد ﺟﻨﯿﻦ دﻟﻘﮑﯽ                                                                                                             دﮐﺘﺮ ﺑﻬﻨﺎز ﺑﺼﯿﺮی و دﮐﺘﺮ ﻣﺮﯾﻢ ﺷﮑﻮﻫﯽ 




















ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 4- ﻧﻮزاد دﺧﺘﺮ، ﻟﺐﻫﺎی ﺑﺮﮔﺸﺘﻪ، ﭘﻠﮏﻫﺎی ﺑﺮﮔﺸﺘﻪ و 
اﻧﺘﻬﺎی آﺗﺮوﻓﯿﮏ 
 
    ﻧﻮزاد داﺧﻞ اﻧﮑﻮﺑﺎﺗﻮر ﮔﺮم و ﻣﺮﻃﻮب ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ و ﺷﺮاﯾﻂ 
ﺟﺪاﺳﺎزی و اﺳﺘﺮﻟﯿﺰاﺳﯿﻮن رﻋﺎﯾﺖ ﮔﺮدﯾﺪ. ﺑﺮای ﻧﻮزاد، ﻣ ــﺎﯾﻊ، 
اﮐﺴﯿﮋن و آﻧﺘﯽﺑﯿﻮﺗﯿﮏ ﻻزم ﺗﺠﻮﯾﺰ ﺷﺪ و ﺑﯿﻮﭘﺴـﯽ از ﭘﻮﺳـﺖ 
ﻧﯿﺰ ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺖ ﮐﻪ ﻧﺘﯿﺠﻪ آن ﻫﺎﯾﭙﺮﮐﺮاﺗﻮز ﺷـﺪﯾﺪ ﺑـﻮد. روز 
ﺑﻌﺪ ﻧﻮزاد ﺑﺎ ﺗﺎﺑﻠﻮی زﺟﺮ ﺗﻨﻔﺴﯽ ﻓﻮت ﮐﺮد. 
 
ﺑﺤﺚ 
    I.H ﺿﺎﯾﻌــﻪای ﻧــﺎدر ﺑــﺎ ﺷــﯿﻮع 1 در 000/003 ﺗﻮﻟــــﺪ 
ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ)1، 4، 9و01( ﮐﻪ اوﻟﯿﻦ ﺑﺎر ﺗﻮﺳﻂ آﻗﺎی اوﻟﯿ ــﻮر ﻫـﺎرت در 
ﺳﺎل 0571 در ﮐﺎروﻟﯿﻨﺎی ﺟﻨﻮﺑﯽ ﺷﺮح داده ﺷ ــﺪه و در ﺳـﺎل 
6981 ﺑـﻪ ﭼـﺎپ رﺳﯿـــﺪ. آﻗـــﺎی ﻫــﺎرت در ﯾﺎدداﺷﺖﻫـــﺎی 
روزاﻧﻪ ﺧﻮد ﺑﻪ ﻧﻮزادی اﺷـﺎره ﮐـﺮده ﺑـﻮد ﮐـﻪ 2 روز ﻗﺒـﻞ از 
وﯾﺰﯾﺖ در ﺗـﺎرﯾﺦ ﭘﻨﺠـﻢ آورﯾـﻞ 0571 در nwot’sahc ﻣﺘﻮﻟـﺪ 
ﺷﺪه ﺑﻮد.  
    ﻃﺒﻖ اﻇﻬﺎرات وی ﻧﻮزاد ﭘﻮﺳﺖ ﺧﺸﮏ و ﺳ ــﺨﺖ و ﺷـﮑﺎف 
ﺧﻮرده داﺷﺖ ﮐﻪ در ﺑﺮﺧﯽ ﻧﻘﺎط ﺷﺒﯿﻪ ﻓﻠﺲ ﻣﺎﻫﯽ ﺑﻮد. دﻫــﺎن 
ﻧﻮزاد ﮔﺮد و ﺑﺎز و ﺑﺰرگ ﺑﻮد و ﺑﯿﻨﯽ ﺧـﺎرﺟﯽ ﻧﺪاﺷـﺖ اﻣـﺎ در 
ﻣﺤﻞ ﺑﯿﻨﯽ 2 ﺳﻮراخ ﻗﺎﺑﻞ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺑﻮد. ﭼﺸﻢﻫﺎ ﻣـﺎﻧﻨﺪ 2 ﺗـﻮده 
ﺧﻮن ﻣﻨﻌﻘﺪ و ﺑﯿﺮون زده و ﺑﻪ ﺑﺰرﮔﯽ ﯾ ــﮏ آﻟـﻮ ﺑـﻮد و ﮔـﻮش 
ﺧﺎرﺟﯽ ﻧﺪاﺷﺖ اﻣﺎ ﺳﻮراخﻫﺎی ﮔﻮش دﯾﺪه ﻣﯽﺷﺪ. دﺳ ــﺖﻫﺎ و 
ﭘﺎﻫﺎ ﻣﺘﻮرم و ﺑﻪ ﺷﺪت ﺳﺨﺖ ﺑﻮدﻧﺪ. اﯾﻦ ﻧﻮزاد 84 ﺳﺎﻋﺖ ﺑﻌـﺪ 
ﻓﻮت ﮐﺮد.)4( اوﻟﯿﻦ ﻣﻮرد ﻧﻮزاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎری در ﺗـﺎﯾﻮان 
در ﺳﺎل 8991 ﮔﺰارش ﺷﺪ.)8(  
    ﺷﯿﺮﺧﻮاران ﻣﺒﺘﻼ ﻣﻌﻤﻮﻻً ﻧﺎرس ﯾﺎ ﻣﺮده ﻣﺘﻮﻟﺪ ﻣﯽﺷــﻮﻧﺪ و 
در زﻣـﺎن ﺗﻮﻟـﺪ در 1 ﭘﻮﺷـﺶ زرﻫـﯽ ﻫـﺎﯾﭙﺮﮐﺮاﺗﻮﺗﯿﮏ ﺳــﺨﺖ 
ﻣﺤﺼﻮر ﻫﺴﺘﻨﺪ ﮐﻪ از ﺻﻔﺤﺎت ﺑﺰرگ و ﺿﺨﯿﻢ زرد ﻣـﺎﯾﻞ ﺑـﻪ 
ﻗﻬﻮهای و ﺑﻪ ﺷﺪت ﭼﺴﺒﻨﺪه ﺗﺸﮑﯿﻞ ﺷﺪه اﺳﺖ. ﭘﺲ از ﺗﻮﻟﺪ در 
اﯾﻦ ﻗﺎﻟﺐ ﺳﺨﺖ و ﻏﯿﺮﻗﺎﺑﻞ اﻧﻌﻄﺎف ﺷ ــﮑﺎف اﯾﺠـﺎد ﻣﯽﺷـﻮد و 
ﺷﮑﺎفﻫﺎی ﻋﻤﯿﻖ ﻗﺮﻣﺰ ﮐﻪ ﺗﺎ درم اﻣﺘﺪاد ﻣﯽﯾﺎﺑﺪ، ﺑﺮﺟﺎ ﻣﯽﻣﺎﻧﺪ 
و ﻧﻤﺎی ﭘﻮﺳﺖ ﺷﺒﯿﻪ دﻟﻘﮏﻫـﺎ ﻣـﯽﮔـﺮدد. اﯾـﻦ ﻧـﻮزادان ﻣﻤﮑـﻦ 
اﺳﺖ ﻣﯿﮑﺮوﺳﻔﺎل ﺑﺎﺷـﻨﺪ، ﭘﻠﮏﻫـﺎ و ﻟﺐﻫـﺎی ﺑـﺮﮔﺸـﺘﻪ داﺷـﺘﻪ 
ﺑﺎﺷﻨﺪ و ورم ﻣﻠﺘﺤﻤﻪ در آنﻫﺎ وﺟﻮد داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ. ﺳﻮراخﻫﺎی 
ﺧﺎرﺟﯽ ﮔﻮش و ﺑﯿﻨﯽ ﻧﯿﺰ اﺑﺘﺪاﯾﯽ و ﺗﺤﻠﯿﻞ رﻓﺘﻪ ﻫﺴﺘﻨﺪ.)3(  
    ﻫﻤﺎن ﻃﻮر ﮐﻪ ﮔﻔﺘ ــﻪ ﺷـﺪ ﻣﺠﻤﻮﻋـــﻪ اﯾـﻦ ﻋﻼﺋـﻢ در ﻫـﺮ 2 
ﻧﻮزاد ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺷ ــﺪه وﺟـﻮد داﺷـﺖ. در اﯾـﻦ ﻧـﻮزادان ﺣﺮﮐـﺎت 
ﻣﺤﺪود ﺑﻮده و ﻧﺎرﺳﺎﯾﯽ ﺗﻨﻔﺴﯽ ﺑﻪ دﻧﺒ ــﺎل ﻣﺤﺪودﯾـﺖ اﻧﺒﺴـﺎط 
ﻗﻔﺴﻪ ﺻﺪری و ﺑﺪ ﺷﮑﻠﯽﻫﺎی اﺳ ــﮑﻠﺘﯽ رخ ﻣﯽدﻫـﺪ. ﻣﺸـﮑﻼت 
ﺗﻐﺬﯾﻪای ﻣﻮﺟـﺐ ﮐـﺎﻫﺶ ﻗﻨـــﺪ ﺧـﻮن، ﮐـــﻢ آﺑـﯽ و ﻧﺎرﺳـﺎﯾﯽ 
ﮐﻠﯿﻮی ﻣﯽﺷﻮد و ﻧﺎﭘﺎﯾﺪاری دﻣﺎ و ﻋﻔﻮﻧــﺖ ﺑـ ـــﻪ ﻃـﻮر ﺷـﺎﯾﻊ 
دﯾـﺪه ﻣﯽﺷـﻮد.)5( اﻏﻠـﺐ ﻣﺒﺘﻼﯾـﺎن ﻃــﯽ روزﻫــﺎی اول ﻋﻤــﺮ 
ﻣﯽﻣﯿﺮﻧﺪ اﻣﺎ آﻗـﺎی rolwol در ﺳـﺎل 6991، دو ﻣـﻮرد از اﯾـﻦ 
ﻧﻮزادان را ﮐﻪ ﺑﻪ ﺳﻦ 9 ﺳﺎﻟﮕﯽ رﺳﯿﺪه ﺑﻮدﻧﺪ ﮔـﺰارش ﮐـﺮد.)3( 
ﺗﮑﺎﻣﻞ ﭘﻮﺳﺖ در رﺣﻢ ﺗﻐﯿﯿﺮ ﻣﯽﯾﺎﺑﺪ و ﻫﺎﯾﭙﺮﮐﺮاﺗﻮز ﮐﺎﻧـﺎل ﻣـﻮ 
در 3 ﻣﺎﻫـﻪ دوم ﺑـﺎرداری رخ ﻣﯽدﻫــﺪ ﮐـﻪ ﻧﮑﺘــﻪ ﻏ ــﯿﺮﻃﺒﯿﻌﯽ 
اﺧﺘﺼـﺎﺻﯽ در ﺳـﺎﺧﺘﻤﺎن اﭘﯿـﺪرم ﺟﻨﯿـﻦ ﻣﺒﺘـﻼ اﯾــﻦ ﻣﻄﻠــﺐ 
ﻣﯽﺑﺎﺷــﺪ.)9(  
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    ﻋﻠﺖ ﺑﯿﻤﺎری در ﺳﺎل 0791 ﻧﻘﺺ ﺑﯿﺎن ژﻧ ــﯽ)noisserpxe( 
ﮐﺮاﺗﯿﻦ و ﺗﺠﻤﻊ ﭼﺮﺑﯽ اﭘﯿﺪرﻣﯽ ﮔﺰارش ﺷ ــﺪ.)3( elaD و maK 
اﯾﻦ ﺿﺎﯾﻌﻪ را ﺑﺮاﺳﺎس ﻧﻤﺎی اﯾﻤﻨﻮﻫﯿﺴﺘﻮﺷﯿﻤﯿﺎﯾﯽ ﺑﻪ 3 ﮔ ــﺮوه 
ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺗﻘﺴـﯿﻢ ﮐﺮدﻧـﺪ. ﮔﺮاﻧﻮلﻫـﺎی ﮐﺮاﺗﻮﻫﯿـﺎﻟﻦ در ﻧـﻮع اول 
ﻃﺒﯿﻌﯽ ﺑ ــﻪ ﻧﻈـﺮ ﻣﯽرﺳـﻨﺪ و ﺑـﺎ ﻣﯿﮑﺮوﺳـﮑﻮپ ﻧـﻮری ﺑﺴـﯿﺎر 
ﮐﻮﭼﮏ دﯾﺪه ﻣﯽﺷﻮﻧﺪ اﻣﺎ در ﻧﻮع  دوم و ﺳﻮم وﺟـﻮد ﻧﺪارﻧـﺪ. 
در ﺗﻤﺎم اﻧﻮاع، ﮔﺮاﻧﻮلﻫﺎی ﻻﻣﻠﺮ دﯾ ــﺪه ﻧﻤﯽﺷـﻮد و در ﻋـﻮض 
وزﯾﮑﻮلﻫﺎی ﮐﻮﭼﮏ ﮐﻪ ﻓﺎﻗﺪ ﺳﺎﺧﺘﻤﺎن داﺧﻠــﯽ ﻫﺴـﺘﻨﺪ وﺟـﻮد 
دارﻧﺪ.)01( 
    ﻧﮑﺘﻪﻫﺎی ﺷ ــﺎﯾﻊ ﻏـﯿﺮﻃﺒﯿﻌﯽ از ﻧﻈـﺮ ﻣﻮرﻓﻮﻟـﻮژﯾـﮏ ﺷـﺎﻣﻞ 
ﻫﺎﯾﭙﺮﮐﺮاﺗﻮز، ﺗﺠﻤﻊ ﻗﻄﺮهﻫﺎی ﭼﺮﺑﯽ در داﺧﻞ ﮐﻮرﻧﺌﻮﺳــﯿﺖﻫﺎ 
و ﻓﻘﺪان ﮔﺮاﻧﻮلﻫﺎی ﻻﻣﻠﺮ ﻃﺒﯿﻌﯽ اﺳﺖ. در 1 ﻧﻮع، ﺳﺎب ﯾﻮﻧﯿﺖ 
ﮐﺎﺗﺎﻟﯿﺘﯿﮏ ﺗﻐﯿﯿﺮ ﯾﺎﻓﺘﻪ ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦ ﻓﺴﻔﻮرﯾﻼز  A2 وﺟﻮد دارد ﮐﻪ 
ﻧﻘﺶ ﻣﻬﻤﯽ در دﺳﮑﻮاﻣﯿﺸﻦ دارد.)7( در ﺑﯿﻮﭘﺴﯽ اﻧﺠﺎم ﺷﺪه از 
ﭘﻮﺳﺖ در ﻧﻮزاد ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺷﺪه ﻧﯿﺰ ﻫﺎﯾﭙﺮ ﮐﺮاﺗـﻮز ﺷـﺪﯾﺪ وﺟـﻮد 
داﺷﺖ. ﺑﺴـﯿﺎری ازﻣـﻮارد ﺑﯿﻤـﺎری ﺗـﮏﮔـﯿﺮ ﻫﺴـﺘﻨﺪ و اﻟﮕـﻮی 
وارﺛﺘﯽ آنﻫﺎ اﺗﻮزوم ﻣﻐﻠ ــﻮب ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ اﻣـﺎ ﺑﺮﺧـﯽ ﻣـﻮارد در 
اﻗﻮام ﻫﻢ ﺧﻮن ﻧﯿﺰ اﺗﻔﺎق ﻣﯽاﻓﺘﺪ ﮐ ــﻪ در آنﻫـﺎ ﺑﯿـﺶ از 1 ﻓـﺮد 
ﻣﺒﺘﻼ ﻣﻤﮑﻦ اﺳﺖ وﺟﻮد داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ.  
    ﮔﺰارشﻫﺎﯾﯽ در راﺑﻄﻪ ﺑ ــﺎ ﺧﺎﻧﻮادهﻫـﺎی دارای ﭼﻨـﺪ ﻓﺮزﻧـﺪ 
ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ I.H ﻫﺴﺘﻨﺪ، وﺟﻮد دارد.)1و 9( ﺑﯿﻤﺎری در ﻫﺮ دو ﺟﻨﺲ 
ﺑﻪ 1 ﻧﺴﺒﺖ ﺑﺮوز ﻣﯽﮐﻨﺪ.)1( ﻣﻮارد ﮔﺰارش ﺷﺪه در اﯾ ــﻦ ﻣﻘﺎﻟـﻪ 
ﻧﯿﺰ 1 ﭘﺴﺮ و 1 دﺧﺘﺮ ﺑﻮدﻧﺪ ﮐ ــﻪ ﻫـﻢ ﺧﻮﻧـﯽ در واﻟﺪﯾـﻦ آنﻫـﺎ 
وﺟـﻮد داﺷـﺖ. ﺗﺸـﺨﯿﺺ ﻗﺒـﻞ از ﺗﻮﻟـﺪ ﺗﻮﺳـﻂ ﻓﺘﻮﺳـﮑﻮﭘ ــﯽ، 
ﺑﯿﻮﭘﺴﯽ ﭘﻮﺳﺖ ﺟﻨﯿﻦ و اﻣﺘﺤﺎن ﻣﯿﮑﺮوﺳﮑﻮﭘــﯽ از ﺳـﻠﻮلﻫﺎی 
ﺑﻪ دﺳﺖ آﻣﺪه از ﻣﺎﯾﻊ آﻣﻨﯿﻮﺗﯿـﮏ در ﻫﻔﺘـﻪ 71 ﺗـﺎ 12 ﺣـﺎﻣﻠﮕﯽ 
ﺻﻮرت ﻣﯽﮔـﯿﺮد.)7( ﭘـﺲ از ﺗﻮﻟـﺪ ﻫﯿـﭻ آزﻣـﻮن آزﻣﺎﯾﺸـﮕﺎﻫﯽ 
ﺑﺮای ﺗﺸﺨﯿﺺ اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎری وﺟﻮد ﻧﺪارد.)5(  
    ﻣﺮاﻗﺒﺖﻫﺎی اوﻟﯿﻪ از اﯾﻦ ﻧﻮزادان ﺷﺎﻣﻞ ﺑﺮﻗﺮاری راه ﻫﻮاﯾﯽ، 
ﺗﻨﻔﺲ و ﮔﺮدش ﺧﻮن ﭘﺲ از ﺗﻮﻟﺪ اﺳﺖ. ﻫﻢﭼﻨﯿﻦ اﯾﻦ ﻧــﻮزادان 
ﻧﯿﺎز ﺑﻪ راه داﺧﻞ ﻋﺮوﻗـﯽ دارﻧـﺪ. ﮔﺮﻓﺘـﻦ رگ ﻣﺤﯿﻄـﯽ ﻣﺸـﮑﻞ 
ﺑﻮده و ﮔﺬاﺷﺘﻦ ﮐﺎﺗﺘﺮ ﻧﺎﻓﯽ ﻣﻤﮑﻦ اﺳﺖ ﻣﻮرد ﻧﯿﺎز ﺑﺎﺷﺪ ﮐﻪ در 
ﻧﻮزاد ﻣﻮرد ﺑﺤﺚ ﻧﯿﺰ رگﮔﯿﺮی ﻣﺤﯿﻄﯽ ﺑﺎ ﺷﮑﺴــﺖ رو ﺑـﻪ رو 
ﺷﺪ. ﻧﻮزاد ﺑﺎﯾﺪ در ﻣﺤﯿﻂ ﮔﺮم و ﻣﺮﻃﻮب اﻧﮑﻮﺑﺎﺗﻮر ﻗﺮار ﮔـﯿﺮد 
و دﻣﺎ، ﺗﻌـﺪاد ﺗﻨﻔـﺲ. ﺿﺮﺑـﺎن ﻗﻠـﺐ و ﻣـﯿﺰان اﺷـﺒﺎع اﮐﺴـﯿﮋن 
ﮐﻨﺘﺮل ﺷﻮد. از ﻫﺎﯾﭙﺮﺗﺮﻣﯽ ﻧﯿﺰ ﺑﺎﯾﺪ ﭘﯿﺶﮔـﯿﺮی ﮔـﺮدد. ﭘـﺲ از 
ﺛﺎﺑﺖ ﺷﺪن وﺿﻌﯿﺖ ﺑﯿﻤﺎر ﻧﻮزاد ﺑﺎﯾﺪ ﺑﻪ ﻣﺮاﻗﺒﺖﻫﺎی ﭘﺮﺳﺘﺎری 
ﺳﻄﺢ 3 اﻧﺘﻘﺎل ﯾﺎﺑﺪ و از ﻧﺮم ﮐﻨﻨﺪهﻫﺎی ﭼﺸﻤﯽ ﺑﺮای ﻣﺤ ــﺎﻓﻈﺖ 
ﻣﻠﺘﺤﻤﻪ اﺳﺘﻔﺎده ﺷﻮد.  
    ﺑﺮای ﻧﻮزاد روزاﻧﻪ 2 ﻧﻮﺑﺖ ﺣﻤﺎم ﮐﺮدن ﺑﺎﯾﺪ در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘـﻪ 
ﺷﻮد و از ﮐﻤﭙﺮس ﺳﺎﻟﯿﻦ و ﻧﺮم ﮐﻨﻨﺪهﻫ ــﺎی ﻣﻼﯾـﻢ ﺑـﺮای ﻧـﺮم 
ﺷﺪن ﭘﻮﺳﺖ و ﺗﺴﺮﯾﻊ دﺳﮑﻮاﻣﯿﺸﻦ اﺳﺘﻔﺎده ﮔ ــﺮدد. اﺧﺘـﻼﻻت 
آب و اﻟﮑﺘﺮوﻟﯿﺖ ﺷﺎﯾﻊ ﺑﻮده و ﺧﻄﺮ دﻫﯿﺪرﯾﺸﻦ ﻫﺎﯾﭙﺮﻧـﺎﺗﺮﻣﯿﮏ 
وﺟﻮد دارد. ﻣﺤﯿﻂ ﺑﺎﯾﺪ اﺳﺘﺮﯾﻞ ﺑﺎﺷﺪ ﺗﺎ از ﻋﻔﻮﻧﺖ ﺟﻠ ــﻮﮔـﯿﺮی 
ﺷﻮد و ﮐﺸـﺖﻫﺎی ﻣﮑـﺮر از ﭘﻮﺳـﺖ ﻧـﯿﺰ ﺿـﺮوری ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ. 
ﻫـﻢﭼﻨﯿـﻦ ﻣﺸـﺎوره ﺑـﺎ ﻣﺘﺨﺼـﺺ ﭘﻮﺳـﺖ، ﻧـﻮزادان، ژﻧﺘﯿ ــﮏ 
ﭘﺰﺷﮑﯽ و ﻣﺪدﮐﺎر اﺟﺘﻤﺎﻋﯽ ﺑﺎﯾﺪ اﻧﺠ ــﺎم ﺷـﻮد.)5( در راﺑﻄـﻪ ﺑـﺎ 
ﻣﺰاﯾﺎی درﻣﺎن زود ﻫﻨﮕﺎم ﺑﺎ رﺗﯿﻨﻮﯾﯿﺪ اﺧﺘﻼف ﻧﻈﺮ وﺟﻮد دارد 
و ﺗﻤﺎم ﺑﯿﻤﺎراﻧﯽ ﮐﻪ زﻧﺪه ﻣـﺎﻧﺪهاﻧﺪ ﺗﺤـﺖ درﻣـﺎن ﺑـﺎ اﯾـﻦ دارو 
ﻧﺒﻮدهاﻧﺪ.)3(  
    در ﺻﻮرت ﺑﻬﺒﻮد وﺿﻌﯿﺖ ﺗﻐﺬﯾ ــﻪای و ﺛـﺎﺑﺖ ﺷـﺪن دﻣـﺎ و 
ﺑﻬﺒﻮد وﺿﻌﯿﺖ ﭘﻮﺳﺖ، ﻧﻮزاد ﻣﯽﺗﻮاﻧﺪ از ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻣﺮﺧ ــﺺ 
ﺷﻮد و از ﻧﺮم ﮐﻨﻨﺪهﻫــﺎی ﭘـﺎراﻓﯿﺘﯽ و ﺣﻤـﺎم روﻏـﻦ اﺳـﺘﻔﺎده 
ﮔـﺮدد درﻣﺮاﺣـﻞ ﺑﻌـﺪی ﻧـﯿﺰ ﻣﯽﺗـﻮان از ﺟﺮاﺣــﯽ ﭘﻼﺳــﺘﯿﮏ 
اﺳﺘﻔﺎده ﮐﺮد. واﻟﺪﯾﻦ ﻧﻮزادان ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺷﺪه ﭘﺲ از ﻓـﻮت ﻧـﻮزاد 
دوم، ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻧﺴﺒﺖ ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪی و اﺣﺘﻤﺎل ﺗﮑـﺮار ﺑﯿﻤـﺎری 
در ﻓﺮزﻧﺪان ﺑﻌﺪی ﺧﻮد ﺗﺼﻤﯿﻢ ﮔﺮﻓﺘﻨـﺪ ﮐـﻪ ﺑﭽـﻪدار ﻧﺸـﻮﻧﺪ و 
ﮐﻮدک ﺷﯿﺮ ﺧﻮاری را ﺑﻪ ﻓﺮزﻧﺪ ﺧﻮاﻧﺪﮔﯽ ﺑﭙﺬﯾﺮﻧﺪ.  
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A Case Report of Two Siblings with Harlequin Ichthyosis
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Abstract
    Harlequin Ichthyosis (HI) describes a severe erythrodermic ichthyosis and causes a distinctive and
grotesque appearance at birth. Survival is now possible; therefore, harlequin ichthyosis is a more
appropriate term than harlequin fetus. Incidence is 1 in 300,000 births. An autosomal recessive
pattern of inheritance is seen in this disorder, but a new autosomal dominant mutation may possibly
be responsible. The prognosis is ominous and most of the affected neonates die in the first hours or
days of life. In this case report we present two cases of HI who were the first and the second baby of
a family and their parents were cousins.
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